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 骨形成不全症は様々な程度の骨脆弱性を特徴とする、遺伝性骨系統疾患のひとつである
その原因の多くは、骨の強度や弾性を担う I 型コラーゲン遺伝子の異常による。I 型コラ
ーゲンの代謝産物である尿中 I型コラーゲン架橋 N-テロペプチド(尿中 NTx)は、骨吸収
を反映する骨代謝マーカーである。以前われわれは、骨形成不全症の小児における尿中
NTx 値の健常児との比較検討を行ったが、骨形成不全症患児おいて尿中 NTx 値が有意に
低い値を示した。特に月齢が小さいほど差が明確となったため、今回もっとも骨代謝回
転が活発に行われていると推測される乳児期において、骨形成不全症と健常対照におけ
る尿中 NTx 値の比較検討を行った。 
  結果は骨形成不全症乳児で尿中 NTx 値は有意に低い値をとり、特に生後１カ月時におい
ては、健常乳児の値とオーバーラップなく明らかな低値を示した。よって尿中 NTx 値は乳児期
早期の骨形成不全症の診断において、有用なマーカーとなりうると考えられた。 
骨形成不全症は様々な程度の骨の脆弱性を特徴とする遺伝性系統疾患である。
その原因の多くは骨の強度や弾性を担う I 型コラーゲン遺伝子の異常による。尿
中 I 型コラーゲン架橋 N-テロペプチド（尿中 NTx）は広く使われる骨吸収マーカ
ーである。本研究では、もっとも骨代謝回転が活発に行われていると推測される
乳児期において、骨形成不全症患児と健常対象における尿中 NTx 値の比較検討
を行った。結果は骨形成不全症乳児で尿中 NTx 値は有意に低い値をとり、特に生
後 1 か月においては、健常乳児の値とオーバーラップなく明らかな低値を示した。
以上より尿中 NTx 値は乳児期早期の骨形成不全症の診断において、有用なマー
カーになりうると考えられた。 
よって、本研究者は博士（医学）の学位を得る資格があると認める。 
